患者，女，19岁，未婚。因"全身皮肤广泛出血点及瘀斑，伴头痛、喷射性呕吐，阴道出血1 d"于2013年11月3日入院。查体：体温37.5 °C，呼吸20次／min，脉率90次／min，血压130/90 mmHg（1 mmHg=0.133 kPa），全身皮肤广泛出血点、大片瘀斑，口腔黏膜广泛出血点及血泡，颈软，左侧腋窝可触及多个肿大淋巴结，心、肺未见异常，肝、脾肋缘下未触及，双侧巴氏征阴性。血常规：WBC 12.94×10^9^/L，中性粒细胞8.70×10^9^/L，HGB 104.0 g/L，PLT 38×10^9^/L；外周血涂片：原始细胞0.03，早幼粒细胞0.09，中幼粒细胞0.05，晚幼粒细胞0.04；出凝血指标：PT 16.9 s, APTT 32.5 s，纤维蛋白原（FIB）0.58 g/L, D-二聚体77.00 mg/L；肿瘤标志物：神经烯醇化酶（NSE）\>370 µg/L（上限）；尿常规：可见大量红细胞；大便潜血阴性；头颅CT：右侧硬膜下血肿，考虑蛛网膜下腔出血；胸腹部CT未见异常；生化：LDH 1 772 U/L，α-羟丁酸脱氢酶(HLDH) 1 531 U/L，肌酸激酶（CK）669 U/L，肌酸激酶同工酶（CKMB）629.0 U/L；骨髓象：可见一类原始细胞占有核细胞比例为0.200，胞体较大，胞质量多，空泡多见；过氧化物酶（POX）染色阴性，糖原染色弱阳性；骨髓活检：可见原始细胞簇片状分布，该类细胞胞体较大，胞质量少，核型扭曲折叠，核仁清晰，纤维组织局灶增生。骨髓细胞行流式细胞术检查：可见48.3％的异常细胞，CD45、CD3、CD19、CD7、CD20、CD13、CD33、CD34和CD117表达阴性，CD56、CD81表达阳性，白血病相关31种融合基因表达阴性；病理组织免疫组化检查：CD56、Syn、CgA、Vimentin、GFAP、MPO粒系细胞和Desmin表达阳性，NF、CD34、CD99表达阴性；符合小圆细胞恶性肿瘤伴纤维化，侵犯骨髓，倾向原始神经外胚层来源肿瘤。诊断为：①恶性肿瘤骨髓侵犯；②DIC。11月28日发现其左手虎口区一直径约2 cm肿物，切除术后病理组织检查结果：纤维结缔组织内可见小圆形的恶性肿瘤细胞浸润，个别细胞内可见横纹；免疫组化检查示CK-Pan、SMA、myoglobin灶性阳性，Vimentin、S-100、CD56、Desmin、myogenin阳性，myoD1 (+/−)，LCA、HMB-45、Melan-A、CD34、CD31、EMA、CD99、CD79a阴性；结合临床特点，符合小圆细胞肿瘤，倾向横纹肌肉瘤。12月13日发现双侧乳腺肿物，乳腺肿物粗针活检病理检查示：双侧乳腺见肿瘤细胞侵犯；免疫组化检查示：CKpan、Copolnin、p-63、CK8/18阴性，Vimentin、myogenin、MyoD1、Desmin阳性；符合小圆细胞肿瘤，倾向横纹肌肉瘤。骨髓肿瘤细胞染色体核型：84-88，XXX，+ X，+ 4，+ 9，+ 10，+ 12，+ 12，+ 18，+ 21，+ 22，+ 22，+mar1-mar4\[cp3\]。PET-CT检查示：双侧乳腺、胸大肌及左侧9\~10后肋肋间软组织、左侧腋窝淋巴结及胸11椎体左侧横突及左7后肋肋根多部位脱氧葡萄糖（FDG）异常代谢增高，考虑肿瘤侵犯；体部骨髓弥漫性FDG代谢增高，考虑骨髓广泛浸润；此后间断给予紫杉醇、环磷酰胺、长春新碱、吡柔比星等药物治疗，血常规及出凝血、生化指标一度恢复至正常水平，病情稳定达1个月之久。后因病情再次加重于2014年6月死于脑出血。
